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Introducción: el estudio citogenético en linfocitos de sangre periférica es una herramienta muy 
utilizada para el diagnóstico de diferentes cromosomopatías de origen genético en pacientes con 
fallas reproductivas. 
Objetivo: describir los resultados del diagnóstico citogenético postnatal realizado a los 
pacientes con fallas reproductivas. 
Métodos: se efectuó un estudio descriptivo, retrospectivo en la provincia de Pinar del Río de 
enero del año 2015 hasta diciembre del 2020, a partir de los resultados del diagnóstico 
cromosómico en sangre periférica en pacientes que fueron remitidos al centro provincial de 
genética médica por fallas reproductivas, los cuales se clasificaron en tres grupos de acuerdo 
con el criterio de indicación.  
Resultados: en el período analizado, se diagnosticaron 12 casos con anomalías cromosómicas, 
de los cuales el 58,3 % correspondieron a aneuploidías cromosómicas numéricas, el 25 % a 
mosaicos cromosómicos y el 17 % con aberraciones cromosómicas estructurales. Resaltar que 
el 9 % de los casos diagnosticados presentaban variantes polimórficas, sobre todo del 
cromosoma 9. El aborto espontáneo fue el motivo de indicación más frecuente para el estudio 
citogenético.  
Conclusiones: es relevante la importancia del estudio citogenético en sangre periférica a las 
personas con fallas reproductivas, con el fin de establecer un diagnóstico certero, oportuno y 
brindar en el asesoramiento genético los elementos etiológicos para las opciones reproductivas 
futuras de estas parejas. 
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Introduction: cytogenetic study in peripheral blood lymphocytes is a widely used tool for the 
diagnosis of different chromosomal pathologies of genetic origin in patients with reproductive 
failure.  
Objective: to describe the results of postnatal cytogenetic diagnosis in patients with 
reproductive failure.  
Methods: a descriptive, retrospective study was carried out in Pinar del Río province from 
January 2015 to December 2020, based on the results of chromosomal diagnosis in peripheral 
blood in patients who were referred to the provincial center of medical genetics for reproductive 
failures, which were classified into 3 groups according to the indication criteria.  
Results: in the analyzed period, 12 cases with chromosomal anomalies were diagnosed, where 
58,3 % corresponded to numerical chromosomal aneuploidies, 25 % to chromosomal mosaics 
and 17 % to structural chromosomal aberrations. It should be pointed out that 9 % of the 
diagnosed cases presented polymorphic variants, especially of chromosome-9. Spontaneous 
abortion was the most frequent reason for indication for cytogenetic study. 
Conclusions: the importance of cytogenetic study in peripheral blood is relevant in people with 
reproductive failure, in order to establish an accurate and timely diagnosis and to provide genetic 
counseling with etiological elements for the future reproductive options of these couples. 
 






Según la Organización Mundial de la Salud, en el mundo existen, aproximadamente ochenta 
millones de parejas con problemas de fertilidad o de concepción, es decir unas 15 de cada cien 
parejas no logran llevar a cabo un embarazo a término.(1) 
 
En Cuba se estima que un 20 % de las parejas en edad reproductiva (más de 290 mil) presentan 
problemas de este tipo. El estudio de los trastornos o fallas reproductivas representa para la 
ciencia médica un reto y constituye un importante motivo de estudio de la genética médica.(2) 
 
Existen diferentes factores como causa de las mismas, que pueden ser genéticos, uterinos, 
endocrinos, infecciosos e incluso ambientales, aunque en algunos casos no se encontrará una 
causa.(3,4,5,6) 
 
En la actualidad son numerosos los trabajos publicados acerca del papel que representan las 
anomalías cromosómicas como causas de infertilidad y de pérdidas de embarazos, que incluyen 
óbito fetal y abortos espontáneos; estos últimos son alrededor del 50 al 60 %. (3,6) 
 
Las alteraciones cromosómicas constituyen la causa más frecuente de pérdida gestacional tanto 
en abortos esporádicos como en recurrentes. Entre el 15 y 20 % de los embarazos terminan en 
aborto espontáneo, principalmente durante las 13 primeras semanas; este porcentaje 
incrementa con la edad materna, ya que entre los 20 a 30 años es de 9 a 17 %; mientras que 
a los 45 años es de 80 %. (7,8,9) 
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Diversos investigadores coinciden en que las parejas que presentan abortos espontáneos 
recurrentes, niños previos con malformaciones múltiples y/o muertes fetales, tienen una alta 
frecuencia de reordenamientos cromosómicos.(8) 
 
En la actualidad, a pesar de contar con herramientas diagnósticas moleculares, el cariotipo en 
sangre periférica es la primera línea de estudio para el diagnóstico de diferentes 
cromosomopatías de origen genético sobre todo en pacientes con fallas reproductivas. (7,10) 
 
El propósito del presente estudio es describir los resultados del diagnóstico citogenético postnatal 





Se realizó un estudio descriptivo, retrospectivo entre los meses de enero del 2015 y diciembre 
del 2020, a partir de los resultados del diagnóstico cromosómico en sangre periférica de 367 
pacientes que fueron remitidos al laboratorio de citogenética del centro provincial de genética 
médica de Pinar del Río por fallas reproductivas, los cuales se clasificaron en tres grupos de 
acuerdo con el criterio de indicación: 
 
 tres abortos espontáneos consecutivos o cinco alternos. 
 Feto con defectos congénitos. 
 Infertilidad. 
 
El estudio citogenético convencional se realizó en linfocitos de sangre periférica; para el mismo 
se tomaron 5 ml de sangre a cada paciente, en jeringuillas previamente heparinizadas. Se cultivó 
en medio Quantum PBL y suero del paciente. Se incubaron durante 72 horas a 37 oC. Media hora 
antes de procesarlos, se detuvieron las divisiones celulares con demecolcine (90ul) para obtener 
las células en metafase. Se realizó un tratamiento hipotónico con cloruro de potasio por30 min 
a 37 oC, se realizó bandeo cromosómico con bandas G.  
 
Para el diagnóstico microscópico de los casos se contaron entre 8 y 20 metafases por pacientes 
con una resolución de 350-450 bandas. Se utilizó la técnica molecular de FISH (Hibridación in 
situ fluorescente) en un caso con un cromosoma marcador para detectar el origen del mismo. 
Se siguieron las reglas de la nomenclatura internacional ISCN 2016. Se solicitó previamente el 




De los casos remitidos a los cuales se les realizó estudio citogenético en sangre periférica, el 58 
% fueron mujeres y el 42 % hombres y solo fueron parejas el 37 %. Se confirmó la presencia 
de anomalías cromosómicas en 12 casos para un 3,3 % de positividad, de estos ocho fueron 
cariotipos femeninos y cuatro cariotipos masculinos y se diagnosticaron un total de 33 casos (9 
%) con polimorfismos cromosómicos. (Gráf. 1) 
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Gráf. 1 Hallazgos cromosómicos encontrados en pacientes con fallas reproductivas. Pinar del 
Río de enero 2015 hasta diciembre del 2020. 
 
Predominó como motivo de indicación los abortos espontáneos con el 64 % de los casos, seguido 
del motivo infertilidad con 22 % y feto con defectos congénitos con un 14 %. (Gráf.2) 
 
 
Gráf. 2 Motivos de indicación en pacientes con fallas reproductivas 
 
Se diagnosticaron 33 polimorfismos cromosómicos, considerados variantes normales los cuales 
prevalecieron más en el  sexo  femenino (67 %)  con respecto  al  sexo masculino (33,3 %). El 
cromosoma 9 fue el más involucrado con un 73 % con dos variables: la primera la inversión 
pericéntrica del cromosoma 9 en 14 pacientes, siendo más frecuente en mujeres que en hombres 
y la segunda 9qh+ que se presentó en 10 pacientes. Se encontraron otras variantes en la zona 
de heterocromatina de los cromosomas 1, 16y Y. 
 
De las aberraciones cromosómicas encontradas, las  numéricas fueron las  más frecuentes (58 
%), seguidas de los mosaicos cromosómicos (25 %) y por último las anomalías estructurales 
(17%). (Tabla 1) 
 
En el grupo de las aberraciones numéricas se diagnosticó un caso con un cromosoma marcador 
(47, XX + Mar (invdup15q), y seis casos con alteraciones de los cromosomas sexuales, tres 
casos con el síndrome de Turner (45, X) y tres con síndrome de Klinefelter (47, XXY). 
 
En cuanto a los mosaicismos cromosómicos se diagnosticaron tres casos, de ellos dos involucran 
los cromosomas sexuales y un caso que involucra un cromosoma marcador. 
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En el grupo de las aberraciones estructurales, se diagnosticó un caso con una translocación 
balanceada que involucra los cromosomas acrocéntricos 14 y 15 y un caso con una deleción del 
brazo largo del cromosoma X. 
 































En este estudio cabe destacar la alta prevalencia de polimorfismos cromosómicos, considerados 
variantes normales según los protocolos de diagnósticos establecidos en Cuba, sobre todo del 
cromosoma 9. Sin embargo, otros autores sugieren un probable factor implicado en las fallas 
reproductivas, principalmente en pacientes con antecedentes de infertilidad y pérdida repetida 
de la gestación, lo que puede estar dado porque los grandes bloques de heterocromatina (ADN 
no codificante) pueden desestabilizar el emparejamiento de los cromosomas y causar una 
detención meiótica, que desencadena las fallas reproductivas antes mencionadas.(11,12,13) 
 
El cromosoma 9 presenta la mayor cantidad de variaciones morfológicas entre los cromosomas 
humanos. Dentro de estas se incluyen: 9qh+ (heterocromatina aumentada en el brazo largo) y 
la inversión pericéntrica, inv (9) (p11 q13) (se refiere a que la heterocromatina se ubica en el 
brazo corto del 9), entre otros. (13,14,15)  
 
Estos resultados indican que en la población estudiada prevalece más la inversión pericéntrica 
del cromosoma 9, con predominio más en el sexo femenino, estas variantes son actualmente 
consideradas normales; sin embargo, su estudio en poblaciones con fallas reproductivas ha sido 
discutido y controversial. 
 
 
Aneuploidías No. de pacientes % 
47,XXY 3 25 
45,X 3 25 
47,XX+mar 1 8,33 
Anomalías estructurales  
45,XX, t(14;15)(q10;q10) 1 8,33 
46,X,del(X)(q11-qter) 1 8,33 
Mosaicismos cromosómicos  
47,XX+mar / 46,XX 1 8,33 
47,XXX / 45,X 1 8,33 
45,X / 46,XY,Yq- 1 8,33 
Total 12 100 
Blanco Pérez I, et al. 
 
 
                                      
                                                  ISSN: 1561-3194   RNPS: 1877 

































































La mayor parte de las alteraciones cromosómicas sucede en parejas con cromosomas sanos y 
se originan como eventos nuevos, casi siempre durante la gametogénesis. Se estima que del 18 
al 19 % de los ovocitos y del 3 al 4 % de los espermatozoides son aneuploidías, por lo que no 
es sorprendente que una de cada 13 concepciones tenga alteraciones cromosómicas con 
implicaciones médicas, económicas y sociales.(16) 
 
En cuanto a las aberraciones cromosómicas, las numéricas fueron las de mayor prevalencia, se 
diagnosticaron tres casos con síndrome de Klinefelter, tres casos con síndrome de Turner, 
aneuploidías que se producen por fallas en la segregación cromosómica durante la meiosis, 
ambos con manifestaciones clínicas propias de la condición genética que poseen y que afectan 
la esfera reproductiva y un caso de un cromosoma marcador proveniente del cromosoma 15(inv 
dup) diagnosticado por citogenética molecular mediante la técnica FISH (hibridación in situ 
fluorescente) en el laboratorio de citogenética del centro nacional de genética médica.(17) 
 
Varios reportes muestran que cuando una inv dup (15) está presente puede intervenir en el 
proceso de meiosis durante la gametogénesis.(17,18) 
 
En el caso de las anomalías estructurales cabe destacar que son reordenamientos cromosómicos 
que se producen como consecuencias de rupturas o la unión incorrecta de segmentos 
cromosómicos que alteran la morfología del mismo, estas pueden ser balanceadas donde el 
complemento cromosómico está completo, es decir no ha sufrido pérdidas ni ganancias de 
material genético, aunque su distribución no sea la normal, por lo que suelen ser inocuos, con 
la excepción de aquellos casos, muy pocos frecuentes, en los que los puntos de rupturas dañan 
importantes genes funcionales.  
 
Sin embargo, el ser portadores de reordenamientos balanceados como la translocación 
diagnosticada en el estudio, entraña el riesgo de producir gametos desequilibrados y como 
consecuencia, el embrión o embarazo resultante, heredarán este desequilibrio. O sea, conduce 
a la pérdida de embarazos tempranos o al nacimiento de un niño con múltiples anomalías 
cromosómicas. También pueden ser no balanceadas, donde se afecta al genoma por exceso o 
por defecto del complemento cromosómico, como es el caso de la deleción terminal del 
cromosoma X, diagnosticada en el estudio. Es por esto que el motivo de consulta más frecuente 
de los individuos portadores de estos reordenamientos suele ser el de "trastornos 
reproductivos".(18,19) 
 
Un mosaicismo es una alteración genética que implica la coexistencia en un individuo o en un 
tejido de dos o más poblaciones celulares con diferentes constituciones cromosómicas, derivadas 
del mismo cigoto, los más frecuentes implican anomalías numéricas que se producen como 
consecuencia de una no disyunción, una pérdida anafásica postcigótica o un fenómeno de rescate 
de trisomía en un cigoto afectado. Sus repercusiones clínicas son muy variables y dependen del 
tipo de alteración genética, la frecuencia de las líneas mutantes y los tejidos implicados.(20) 
 
En el estudio se detectaron tres casos, dos que involucran a los cromosomas sexuales y un caso 
que involucra un cromosoma marcador (cualquier cromosoma pequeño que aparece extra a la 
línea celular diploide normal, y en el cual su origen y composición no puede ser definido por la 
citogenética convencional). 
 
La prevalencia de aberraciones cromosómicas detectadas en pacientes femeninas fue superior a 
la encontrada en los pacientes masculinos, datos muy similares a lo reportado en la literatura y 
que pueden estar dados porque el problema de la fertilidad desde el punto de vista social 
preocupa y repercute más en la mujer que en el hombre.  
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Es conocido a nivel mundial que las mujeres acuden al médico con mayor frecuencia que los 
hombres debido a que suelen ser más precavidas y afanadas en el cuidado de la salud, tienen 
más capacidad para solicitar ayuda y sobre todo son las que toman la decisión inicial de acudir 
a una consulta especializada. Históricamente a la mujer se le ha designado como inseparable el 
hecho de la maternidad y la familia, y esto pudiera estar relacionado con los resultados obtenidos 
donde los pacientes con fallas reproductivas que acudieron a realizarse el estudio citogenético 
fueron mujeres. 
 
Se concluye que a pesar del avance de la biología molecular y de la citogenética molecular, la 
citogenética clásica es una valiosa herramienta para el diagnóstico de alteraciones 
cromosómicas, incluidos los polimorfismos cromosómicos en pacientes con fallas reproductivas.  
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